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Paciente feminino, 21 anos, hígida, com bucal à esquerda, procurou odontólogo que soli- 
citou exame tomográfico (Imagem 1*), o qual evidenciou lesão óssea em mandíbula esquerda. 
Submetida a exérese total da lesão, descrita anatomopatologicamente como como osteoma. Sem 
outras queixas. História familiar de carcinoma de cólon (pai, avô e tio), sendo recomendada 
realização de colonoscopia com biópsia (resultado anatomo-patológico: adenomas colônicos) e, 
posterior, colectomia total (imagem 3*), cuja análise da peça cirúrgica confirmou o resultado 
anatomo-patológico. Dezoito meses após o procedimento, a paciente continuou assintomática. 

Analisando o quadro clínico da paciente e as alterações descritas na propedêutica realizada, 
qual é a a hipótese diagnóstica mais provável? 

a. Síndrome de Peutz Jeghers 

b. Carcinoma colorretal hereditário sem polipose (HNPCC) ou Síndrome de Lynch 

c. Polipose adenomatosa familiar atenuada, com clínica de Síndrome de Gardner 


d. Polipose hiperplásica 
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ANÁLISE DAS IMAGENS: 


Imagem 1: Tomografia computadorizada da mandíbu- 
la, reconstrução coronal, nível dos terceiros molares. Lesão 
exofítica óssea lateral em ângulo mandibular esquerdo nodu- 
lar, esclerótica, de contornos predominantemente regulares. 
(círculo vermelho). 

Imagem 2: Fotografias de colonoscopia evidenciando 
menos de cem lesões do tipo pólipos sésseis, medindo de 2 
a 5mm, cobertos por mucosa eritematosa , distribuídas por 
todo o cólon (setas amarelas). 

Imagem 3: Foto à esquerda mostrando peça de cólon 
fechado, integralmente retirado da paciente. Foto à direita 
mostrando, em destaque, cólon aberto longitudinalmente 
com múltiplas lesões intestinais do tipo pólipo séssil (setas 
amarelas). 











DIAGNÓSTICO: 


Polipose Adenomatosa Familiar (PAF) atenuada é o 
diagnóstico mais provável diante de um quadro de pólipos 
intestinais numerosos (< 100) do tipo adenoma e distribuídos 
por todo o cólon, em uma pessoa jovem, com história 
familiar de carcinoma colorretal. A presença de osteoma em 
mandibular corrobora ainda mais esse diagnóstico, pois a 
PAF pode cursar com estas manifestações extraintestinais 
(variante conhecida como Síndrome de Gardner). Apesar 
da ausência de sintomas gastrointestinais na idade jovem, 
quase 100% dos pacientes com polipose familiar evoluem 
com carcinoma colorretal por volta dos 40 anos de idade, 
estando indicada colectomia total profilática. 

Na polipose hiperplásica, os pólipos intestinais tam- 
bém são múltiplos, mas na maioria das vezes não tem carac- 
terística histológica de adenoma, mas sim de lesões hiperplá- 
sicas. Além disso, a polipose hiperplásica afeta pessoas mais 
idosas, entre a sexta e a sétima década de vida, e raramente 
cursa com manifestações extracolônicas. Deve-se distinguir 
as lesões de adenomas serrilhados sésseis, que contém simul- 
taneamente tecido hiperplásico e adenomatoso, com poten- 
cial maligno. 

Na Síndrome de Peutz Jeghers, os pólipos intestinais 
não são histologicamente adenomas, mas sim hamartoma- 
tosos, compostos por crescimento focal excessivo de células 
normais envolvidas por tecido muscular liso, que não re- 
produzem a arquitetura habitual. Os múltiplos pólipos são 
mais comumente encontrados no intestino delgado, embora 
possam ocorrer no cólon e no estômago, associados à pig- 
mentação melanocítica na pele e mucosas. Geralmente, são 
benignos, mas podem crescer progressivamente e produzir 
sintomas. 

Na Síndrome de Lynch (SL) ou carcinoma colorretal 
hereditário não poliposo (HNPCC), as lesões intestinais 
não são poliposas. É uma síndrome hereditária de câncer 
colorretal prevalente e para ser diagnosticada, a hipótese 
de PAF deve ser excluída, passando pelos protocolos 
investigativos. O carcinoma colorretal nestes pacientes 
manifesta-se entre 40 e 45 anos, mais precocemente àqueles 
com cânceres esporádicos. 








DiscuUssÃO DO CASO: 


A polipose adenomatosa familiar (PAF) é um distúrbio 
de mutação do gene APC (supressor tumoral que age como 
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barreira na sequência adenoma-adenocarcinoma), caracteri- 
zado por pólipos adenomatosos colônicos, geralmente em 
número maior do que 100, que surgem por volta da 22 e 32 
década de vida. Estima-se que cerca de 10% dos pacientes 
apresentem uma forma atenuada de PAF, apresentando cur- 
so mais brando da doença, idade mais avançada no diagnós- 
tico e no aparecimento do câncer colorretal (10 a 15 anos 
mais tarde que na PAF clássica), presença de menos de 100 
pólipos, com localização mais proximal, poupando o reto. 

Assim como na PAF clássica, na forma atenuada (PAFa) 
podem existir diversas manifestações extracolônicas, como 
pólipos gástricos e duodenais, tumores desmoides, osteomas 
(geralmente no crânio e mandíbula) e hipertrofia congênita 
do epitélio da retina, cuja investigação por meio de exames 
de imagem (radiografias e/ou TC) é incluída na propedêutica 
nestes casos. Assim, a combinação de PAF com qualquer 
dessas manifestações extracolônicas é denominada Síndrome 
de Gardner. 

Os pacientes podem apresentar sangramento gastroin- 
testinal, dor abdominal ou diarreia, mas a grande maioria é 
assintomática até que surjam os sintomas típicos de neopla- 
sia colorretal (sangramento, obstrução, anemia). 

O diagnóstico é baseado nos achados clínicos e endoscó- 
picos, além de testes genéticos para mutação do gene APC, 
cuja investigação está indicada em pacientes com histórico 
familiar de polipose e/ou neoplasia colorretal. A investigação 
por meio da colonoscopia é o padrão ouro neste caso, em 
que o diagnóstico deve ser suspeitado em pacientes que apre- 
sentem mais de 10 adenomas colônicos. Assim, é indicada 
uma anamnese detalhada buscando por sintomas intestinais 
(diarreia, sangramento) e pelas manifestações extraintesti- 
nais citadas, sempre na investigação médica destes familiares. 

Os portadores da PAF irão desenvolver câncer de cólon 
em quase 100% das vezes, caso os adenomas colônicos não 
sejam removidos. Apesar de a maioria dos adenomas serem 
clinicamente silenciosos, o objetivo do tratamento é prevenir 
a evolução para adenocarcinoma, uma vez não sendo possí- 
vel prever quais sofrerão transformação maligna. Portanto, a 
prevenção quanto à malignização é a polipectomia endoscó- 
pica, sendo necessária a colectomia (principalmente subtotal 
com anastomose ileorretal) na presença de múltiplos póli- 
pos. À indicação cirúrgica deve considerar: idade ao diag- 
nóstico, número de pólipos adenomatosos (>20), localização 
dos pólipos no cólon (lado direito), frequência de recorrên- 
cia e morfologia dos pólipos. 

Os pacientes com PAF permanecem sob risco constante 
de desenvolverem neoplasia maligna, portanto o seguimento 
deve ser periódico. O uso de quimioterapia neoadjuvante 
não está comprovado como fator que diminua o apareci- 
mento de adenomas. Já a adjuvante, com o do uso de drogas 
antiinflamatórias não esteroidais, parece implicar em dimi- 
nuição quantitativa e de extensão do acometimento por ade- 
nomas colorretais. 











ÁSPECTOS RELEVANTES: 


- A PAF deve ser suspeitada em pacientes com história 
familiar de polipose intestinal e/ou câncer colorretal; 

- À síndrome de Gardner é uma variante de PAE, na 
qual estão presentes manifestações extra-intestinais como 
pólipos gástricos e duodenais, tumores desmoides, osteomas 
e hipertrofia congênita do epitélio da retina; 
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- A malignização dos pólipos colorretais na PAF é de 
quase 100%, estando a colectomia profilática corretamente 
indicada; 

- O diagnóstico da PAF é baseado nos achados clínicos 
e endoscópicos, além de testes genéticos para mutação do 
gene APC.; 

- O tratamento com colectomia total e anastomose 
ileorretal oferece vantagens como a preservação do esfíncter 
anal e menor morbidade; 

- Os portadores de PAF clássica ou atenuada devem 
fazer seguimento clínico periódico; 
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